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SUMMARY
Laurence Moon Bardet Biedl Syndrome and Anaesthesia

Laurence Moon Barder Biedl is a congenital syndrome which
Is rarely seen and accompanied by multipl anomalies includ-
ing skeleton and viscera.

This case report describes the presentation of a child with
Bardet-Bied| syndrome. Bardet-Bied! syndrome is an autoso-
mal recessive condition that includes retinal dvstrophy, dys-
trophic extremities (commonly polydactyly), obesity, /ypo-
genitalism, and renal disease. Cognitive deficit has also been
considered part of the syndrome. The most common feature of
Bardet-Bied! syndrome is retinal dystrophy. The renal disease
often goes undetected until specific radiological testing is
done after diagnosis of Barder-Biedl syndrome. This is signifi-
cant in that early death ofien occurs in this condition because
of the renal disease. A twelve year old male patient with Lau-
rence Moon Bardet Biedl syndrome was reported and litera-
fure was reviewed.
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Laurence Moon Bardet Biedl (LMBB) sendromu ilk kez
1866°da Laurence ve Moon tarafindan tanimlanmustir.
1920’de Bardet ve 1922°de Biedl eklemeler yaparak
bugtinkii seklini belirlemislerdir (). Genetik olarak oto-
zomal resesif geciglidir, 1/128.000 oraninda goriiliir,
300 dolayinda olgu bildirilmistir . Sendromun baglica
belirtileri; obesite (% 83), mental retardasyon (% 80),
polidaktili ve sindaktili (% 75), retinitis pigmentosa (%
68), genital hipoplazi (% 60) olup siklikla ciicelik, hid-
rosefali, kafatas1 anomalileri ve norolojik sagirlikla bir-
liktedir (1.34). Kiz cocuklarinda mental retardasyon, po-
lidaktili ve hipogonadizm sik goriilmez ). Ayrica, hi-
pertansiyon, renal bozukluklar ve kardiyak anomaliler,
dental bozukluklar, nistagmus, sasilik, diabetes melli-
tus, diabetes insipitus, intrahepatik safra yollarinda ve

safra kanalinda kistik dilatasyon da goriilebilir ¢.7). Bu
sendrom, bir¢cok klinik semptomlar1 olmasi nedeniyle,
anestezi sirasinda ve postoperatif donemde cesitli so-
runlara yol agabilir. Oldukc¢a nadir goriilen bu sendromu
bir olgu nedeni ile irdelemeyi amacladik.

OLGU

Inmemis testis nedeni ile hastanemize bagvuran olgu; 12
yasinda, 136 cm boyunda ve 48 kilo agirliginda idi. Yapilan
incelemeler sonucunda inguinal kanalda bilateral ektopik
testis izlendi. Olguya orsiopeksi operasyonu planlandi. LMBB
sendromu tanisi 3 yil 6nce konan olgumuzun erkek kardesi de
ayn1 taniyla izleniyordu. Olguda mental retardasyon, obesite,
genital hipoplazi, mikropenis, her iki ayakta 6. parmaklar poli-
daktili ve sol el 5. parmakta polidaktili ve sindaktili, retinitis
pigmentosa gibi sendromun klinik belirtileri ile beraber yiik-
sek damak ve kisa boyun mevcut idi. Fizik muayenesinde
Mallampati smif II ve kardiyak oksiiltasyonda mezokardiyak
odakta ciftlesme, 2/6 iifiirlim disinda diger sistemik bakilari
olagandi. Preoperatif bakida hemogram ve biyokimyasal
degerler normal sinirlardaydi.

Olguya premedikasyon olarak operasyondan 2 saat once oral
5 mg diazepam verildi. Ameliyathanede elektrokardiyografi,
kan basinci, periferik oksijen satiirasyonu ile monitorize edil-
di. Periferik damar yolu 20 G kateter ile agildi. Anestezi in-
diiksiyonu tiyopenton 5 mg/kg, cis-atrakuryum 0.15 mg/kg ve
fentanil 2 pg/kg verilerek saglandi. Endotrakeal entiibasyon
herhangi bir giicliikle karsilasilmadan 6.5 numaral1 porteks
tiiple yapildi. Anestezi idamesi % 60-40 N,O-O, karisimina
% 2 sevofluran ilavesi ile yar1 kapali sistemde kontrole venti-
lasyonla siirdiiriildii. Siv1 ihtiyact % 0.45 NaCl % 5 dekstroz
soliisyonu ile 7 ml/kg olacak sekilde karsilandi. Peroperatif
donemde aritmisi olmayan hastanin kalp atim hiz1 90-100/dk
ve ritmik idi. Hastanin kan basinct 110/50 mgHg, 130/70
mgHg arasinda degisti. SpO, % 97-98 ve ETCO, 33-35
mmHg idi. Perioperatif donemde bir sorunla karsilagilmadi.
Uyanma ve derlenme sorunu olmayan olgu postoperatif 3. giin
eksterne edildi.

TARTISMA

LMBB sendromu tanisint koymak, klinik bulgularinin
fazlalig1 nedeniyle oldukca giictiir. Tani, genellikle
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mental retardasyon, santral obesite ve genital hipoplazi,
postaksial polidaktili varligiyla konur ®. Tanimin kon-
mast ortalama 9 yas civarindadir. Klinik bulgular geg
oturur. Dogumda % 65 olguda polidaktili mevcuttur. 2-
3 yas dolayinda obesite geligsimi baslar. Retinal dejene-
rasyon da ortalama 8.5 yas civarinda gelisir. Ellerdeki
ve ayaklardaki polidaktili ana kriterlerden birisidir ®.
Rudling ® 43 LMBB sendromlu olgunun 33’iinde poli-
daktili saptamistir. Bunlarin iicii basarili operasyonla
normal kosullara kavusturulmustur. Polidaktili genetik
sendromlarin tek goriilen bulgusu olabileceginden, bu
konuda dikkatli ve bilin¢li olunmalidir. Ciicelik, obesite
ve hipogonadizmin, hipotalamik defekte sekonder ola-
rak gelistigi kabul edilirse de bunu destekleyen az sayi-
da patolojik bulgu vardir. Yapilan ¢alismalarda hipogo-
nadizmin santral kokenli oldugu gosterilmigtir (10),
Bizim olgumuzda tan1 koymak amaciyla yapilan hor-
mon uyari testlerinde (LHRH ferring ile uyari testi),
FSH ve LH yanit1 yeterli olmamis, hipofizer hipo-
gonodizm tanisi dogrulanmigtir.

Kafatas1 anomalileri, spastik kuadriparezi, spinal kana-
lin servikal ve lomber bolgede ciddi darlig1, spinal kord
atrofisi, servikal miyopati, ilerleyici sinir dejenerasyonu
ve ataksiye rastlanabilir 10,11, Hidrosefali gelisen hasta-
larda kafa i¢i basincini yiikselten ajanlardan ve maniip-
lasyonlardan kacinilmalidir. Kafatasi anomalilerinin
varliginda havalandirma ve entiibasyon giicliigii ile kar-
silagilabilir. Preoperatif dikkatli bir norolojik muayene,
postoperatif donemde agiklanamayan norolojik semp-
tomlarin kaynaginin saptanmasinda yararl olacaktir.

LMBB sendromunda kalp anomalilerine % 50 oraninda
rastlanir. Konjenital kalp defektlerinin (ASD, VSD,
PDA, biiyiik damarlarin transpozisyonu, vb.) yani sira
interventrikiiler septal hipertrofi ve dilate kardiomiyo-
pati de goriilebilir (V. Bu nedenle klinik degerlendirme
ile birlikte ekokardiografik incelemeler de yapilmalidir.

Karaciger fonksiyonlarinda bozulma ve hepatomegali
de gozlenebilir (12.13), Karaciger biyopsisinde peritu-
buler fibrozis, safra kanalinda proliferasyon ve kistik di-
latasyon saptanabilir ve bu durum karaciger fibrozisi ile
sonlanabilir. Obesite ve renal yetersizlikle de siklikla
kargilagilir (10, Son zamanlarda kardinal belirtilere, ol-
dukca fazla rapor edilmesi nedeniyle renal anomaliler
de dahil edilmigtir (5:6.10.14), Retinal distrofisi dominant
olan 14 olguluk bir ¢alismada, 7 olgu renal nedenlerden
(bobrek kisti, renal sklerozis, renal yetersizlik, pro-

teintirt, malign hipertansiyon) dolayi kaybedilmistir (15,
Bu olgularda geng yag oliimlerinin basinda, siklikla re-
nal yetersizlik gelir. Tiim LMBB sendromlu olgularin,
semptomlart olsun veya olmasin renal anomaliler agi-
sindan rutin olarak degerlendirilmesi gerekir (10). Hiper-
tansiyon varliginda yumugak entiibasyon ve ekstiibas-
yon kan basincinin istenmeyen yiikselmelerine karsi
hastay1 koruyarak serebral perfiizyon basincinin bozul-
masini ve varolan santral lezyonlarin agirlagsmasini onler.

LMBB sendromlu hastalarin degisik klinik manifestas-
yonlarindan dolay1 preoperatif donemde iyi degerlendi-
rilmesi ve etkilenen sistemlere gére uygun monitorizas-
yon tekniklerinin uygulamasinin, olabilecek sorunlarin
zamaninda fark edilmesi bakimindan yararli olacagi
kanisindayiz.
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